



















































　2）FISH（ﬂuorescence in situ hybridization）
　解析する領域と相補的な塩基配列を蛍光標識し，
プローブとして用いる．対象領域の数の異常を検出





















comparative genome hybridization，アレイ CGH）」
がある．また，コピー数の他に片親性ダイソミーも
検出可能な方法として，一塩基多型（single nucle-



















































1p36 欠失症候群  1p36 ＞ 95％
Wolf-Hirschhorn 症候群  4p16.3 ＞ 95％
Sotos 症候群  5q35 ～ 50％
Williams 症候群  7q11.23 ～ 99％
Angelman 症候群 15q11.2 ～ 68％
Prader-Willi 症候群 15q11.2 65 ～ 75％
Miller-Dieker 症候群 17p13.3 100％




全ゲノム（22 本の常染色体と X / Y の合計）の塩基対は
3G（3×109）である．M-FISH：マルチカラー FISH，
SKY：spectral karyotyping，SNP：一塩基多型，アレ
イCGH：array comparative genomic hybridization　比
較ゲノムハイブリダイゼーション
















































質性）．Noonan 症候群の原因遺伝子は現在 7 つ報
表 2　全エクソン解析により原因遺伝子が同定された奇形症候群
発表年 疾患名 原因遺伝子
2010 Kabuki 症候群 MLL2
2010 Miller 症候群 DHODH
2010 Schinzel-Giedion 症候群 SETBP1
2011 Bohring-Opitz 症候群 ASXL1
2011 Hajdu-Cheney 症候群 NOTCH2
2011 Young-Simpson 症候群 KAT6B
2011 KBG 症候群 ANKRD11
2012 Weaver 症候群 EZH2
2012 Shprintzen-Goldberg 症候群 SKI
2012 Floating-Harbor 症候群 SRCAP
2012 Baraitser-Winter 症候群 1 ACTB















断の確定する確率が 98％の DNA メチル化検査（保
険適用なし）である．しかし臨床の現場では，保険















































































































大変参考になる．Catalogue of Unbalanced Chro-
mo some Aberrations in Man 2nd edition（Albert 
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